Centro Regionale Anemie rare e disturbi del Metabolismo del Ferro ASL Roma 2

La UOS Talassemia e Centro di riferimento della Regione Lazio delle seguenti malattie rare su adulti:

Codice Malattia

RDGO010 Sferocitosi ereditaria

RDGO010 Talassemie

RDGO010 Anemia a cellule falciformi

RDGO010 Anemia di Blackfan-Diamond

RDGO010 Anemia di fanconi

RDGO010 Anemie sideroblastiche

RDGO010 Metaemoglobinemia da deficit di metaemoglobinareduttasi
RCG100 Disturbi del metabolismo del ferro

Per ciascuna di queste patologie, cosi come per tutte le patologie che rivestono un carattere di urgenza,
€ attivo un numero telefonico diretto 06 5100.2560 (segreteria/accoglienza) dalle ore 9:00 alle 12:00 dal
lunedi al venerdi; 06 5100.2507 (Medicheria) oppure inviando una email a: anemierare.ose@aslroma2.it
Il centro si trova presso Ospedale Sant'Eugenio, Piazzale dell'umanesimo 10, terzo Piano

| servizi erogati sono:
- Day Hospital per pazienti trasfusione-dipendenti

- Centro clinico per la Risonanza T2* della rete e-MIOT. Esami eseguiti presso PO S. Pertini
- Ambulatorio specialistico Ematologico per Anemie Rare e per Stati anemici

- Test per Microcitemia (I livello) con consulenza ematologica al ritiro del referto

- Test per Anemie Emolitiche (I livello) con consulenza ematologica al ritiro del referto

IL TEST DELLA MICROCITEMIA

Per I'elevato impatto delle anemie ereditarie sul piano economico e sociale, in particolare per quanto
riguarda le emoglobinopatie, SI RITIENE PRIORITARIA E FORTEMENTE RACCOMANDATA LA
PREVENZIONE PRIMARIA.

Appropriatezza - coppiain eta fertile che intende pianificare una gravidanza in fase pre-
prescrittiva concezionale, a prescindere dai parametri ematologici

- familiari di soggetti portatori o affetti da anemia rara,
- pazienti che presentano una anemia o microcitosi dopo aver escluso una
carenza di ferro

Inappropriatezza - prescrizione del test ad un solo membro della coppia

prescrittiva - richiesta di test di | livello in fase avanzata di gravidanza. In questa fase le
informazioni saranno utili ai fini di una eventuale diagnosi neonatale e per
future gravidanze

- soggetti con carenza di ferro accertata e con carenza di ferro in trattamento
marziale

- neonati per diagnosi di portatore di trait beta microcitemico, di Hb Lepore e
delta-beta talassemia

- soggetti che hanno ricevuto una trasfusione con emazie nei tre mesi
precedenti

- richiesta di test di Il livello senza aver prima effettuato il test di | livello.

- E’ infine NON razionale limitarsi al solo esame emocromocitometrico, anche
se normale, o al solo studio delle frazioni emoglobiniche, anche se normale per
definire un soggetto non a rischio




Prenotazione

Il test si prenota UNICAMENTE presso La Segreteria/Accoglienza del Centro che ha funzioni di Centro
Unico di Prenotazione, personalmente o telefonicamente al 06 5100.2560, dalle ore 09:00 alle ore 12:00
dal lunedi al venerdi con impegnative contenenti i codici sotto indicati:

emocromo 90.62.2
reticolociti 90.74.5
sideremia 90.22.4
ferritina 90.22.3
bilirubinemia tot/dir 90.10.5
Studio delle frazioni emoglobiniche in HPLC e/o elettroforesi capillare: 90.66.3
HbA2,HbF,Hb Anomale 90.66.4

90.66.5
Prelievo venoso 91.49.2

Dove si effettua

Il test si effettua PRESSO LA SEDE DEL CENTRO, a partire dalle ore 09:00 del giorno della prenotazione.
Cosa si effettua

¢ valutazione anamnestica e di appropriatezza prescrittiva (prima visita ematologica)

e esami di laboratorio:

Si ritira dopo 15 giorni nella sede del Centro, personalmente o con delega scritta con copia del
documento. La consegna viene effettuata dal medico che fornisce consulenza ed indica eventuale
approfondimento per:

e coppie a rischio individuate con test di | livello,

¢ portatori di Hb patologiche da identificare,

¢ individui con sospetta alfa microcitemia,

¢ partner di portatori di microcitemia o di soggetti affetti da emoglobinopatia, che siano risultati
negativi al test di | livello, per escludere anche forme silenti di microcitemia

Il percorso per I'approfondimento con il test al DNA viene predisposto dal Centro.

Il referto del test al DNA viene consegnato dal medico in un tempo stimato di 60 giorni. Per le coppie a
rischio vengono fornite consulenza ematologica ed il percorso per la consulenza genetica.

IL TEST PER ANEMIE EMOLITICHE
L’esecuzione del test viene stabilita dal medico dopo visita specialistica o per contatto diretto con altro
medico specialista che richiede una definizione diagnostica di uno stato emolitico



